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Malabsorption to lactose is caused by the inability to digest sugar due to the decrease in the activity of intestinal lactase. Malabsorption may be 
due to a primary or secondary disorder.
Adult type primary hypolactasia is an autosomal recessive disorder, characterized by the progressive loss of lactase after weaning. The second-
ary hypolactasia is a transitory disorder, which will be corrected after the cure of the basic pathology. For lactose malabsorption diagnosis, the 
hydrogen and methane exhaled tests after lactose overload stand out and, in the case of the primary adult type, the molecular test of the simple 
nucleotide polymorphism (SNP C / T-13910). However, the diagnosis of lactose intolerance requires the presence of symptoms after consumption. 
The treatment of primary adult-type hypolactasia consists in decreasing the lactose in the diet below the trigger dose. A significant percentage 
of individuals with malabsorption tolerate habitual amounts of consumption. Practically 99% of them tolerate yogurt or fermented dairy products, 
thus allowing to cover the daily recommendations of calcium and vitamin D intake. In addition, nutritional strategies that reduce the lactose load, 
gastric emptying time and / or intestinal transit time or increase lactic activity and colonic compensation, will allow a greater tolerance.
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Resumen
La malabsorción de la lactosa se produce por la incapacidad para la digestión del azúcar debido a la disminución de la actividad de la lactasa 
intestinal tras un desorden primario o secundario a otras patologías. 
La hipolactasia primaria tipo adulto es un trastorno autosómico recesivo, caracterizado por la pérdida progresiva de lactasa tras el destete, mientras 
que la secundaria es un trastorno transitorio que se corregirá tras la curación de la patología de base. Para el diagnóstico de la malabsorción 
a la lactosa destacan los test de hidrógeno y metano espirado tras sobrecarga. En el déficit primario tardío de lactasa puede realizarse el test 
molecular del polimorfismo de nucleótido simple (SNP C/T-13910). El diagnóstico de la intolerancia precisa de la presencia de sintomatología 
tras el consumo de lactosa.
El tratamiento de la hipolactasia primaria tipo adulto consiste en disminuir la lactosa de la dieta por debajo de la dosis gatillo. Un porcentaje 
importante de individuos con malabsorción toleran cantidades habituales de consumo y prácticamente el 99% toleran yogur o derivados lácteos 
fermentados, lo que permite así cubrir las recomendaciones diarias de ingesta de calcio y vitamina D. Además, estrategias nutricionales que 
reduzcan la carga de lactosa, el tiempo de vaciamiento gástrico y/o el tiempo de tránsito intestinal o que incrementen la actividad lactásica y la 
compensación colónica van a permitir una mayor tolerancia. 
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INTRODUCCIÓN
La lactosa es un disacárido compuesto por dos monosacáridos 
–glucosa y galactosa– que precisa ser hidrolizado por la enzima 
lactasa para su absorción intestinal. La lactasa localizada en el borde 
en cepillo del enterocito presenta un gradiente de actividad a lo largo 
de la vellosidad (que es máximo en el ápex). Se encuentra en mayor 
concentración en yeyuno y también está presente en el íleon proxi-
mal (1,2). La lactasa humana es codificada por el gen LCT, localizado 
en la posición 21 del brazo largo del cromosoma 2 (2q21) (3). 
 La malabsorción de la lactosa (ML) se define como la incapaci-
dad para hidrolizar la lactosa en sus dos monosacáridos. El término 
intolerancia a la lactosa (IL) engloba los síntomas resultantes del 
azúcar no absorbido y su fermentación en el colon. La lactosa no 
absorbida alcanza la parte distal del intestino delgado y del colon, 
generando una carga osmótica que provoca secreción de líquidos 
y electrolitos hacia la luz intestinal, ocasionando las deposiciones 
líquidas. Asimismo, la lactosa no absorbida es fermentada por la 
flora colónica, lo que origina productos de degradación (ácidos 






) (2-4) responsables del dolor 
y de la distensión abdominal, las náuseas, los borborigmos, el 
aumento de la motilidad y/o la flatulencia (3,4). La IL también eng-
loba manifestaciones extraintestinales como cansancio, cefalea, 
mareos y dolor muscular y articular, entre otras (5,6). 
El grado de deficiencia del enzima lactasa no se correlaciona 
con la expresión clínica de la IL. Se demostraron diversos factores 
responsables de la presencia o no de síntomas, como la cantidad 
de lactosa ingerida, la tasa y la velocidad de vaciamiento gástrico, 
la dilución de la carga de lactosa en las secreciones gástricas 
e intestinales, la tasa y el tiempo de contacto con la superficie 
de la mucosa, la sensibilidad del intestino delgado y del colon a 
la distensión causada por la secreción de fluidos en respuesta a la 
carga osmótica de lactosa no absorbida, la capacidad de la flora 
colónica para fermentar dicha lactosa y/o utilizar los productos 
de esta y la sensibilidad individual a la distensión gaseosa (7). La 
presencia de comorbilidades como ansiedad, depresión, síndrome 
de intestino irritable u otros trastornos gastrointestinales funcio-
nales también se encuentran entre los factores asociados con la 
presencia o no de síntomas gastrointestinales (8).
ETIOLOGÍA
La ML es una reacción adversa a alimentos de tipo no tóxico 
de origen enzimático que puede deberse a un déficit primario o 
secundario de lactasa. El déficit primario de lactasa puede ser 
congénito o tardío (9).
La deficiencia de lactasa congénita es un error innato del me-
tabolismo debido a la ausencia de actividad lactásica. Es un des-
orden extremadamente raro de herencia autosómica recesiva con 
debut en el periodo neonatal tras la ingestión de lactosa, que se 
caracteriza por diarrea intensa, deshidratación, pérdida ponderal 
acentuada y alteraciones electrolíticas graves (3,9). 
El déficit primario tardío de lactasa, conocido como hipo-
lactasia tipo adulto o no persistencia de lactasa, es el subtipo 
más común. Es una condición heredada genéticamente que 
causa una reducción progresiva de la actividad de la lactasa 
a partir de los 2-3 años (6). Afecta de forma global en torno a 
dos tercios de la población mundial (10). Su prevalencia varía 
considerablemente entre las poblaciones caucásicas de Europa 
(3-75%), con un gradiente norte-sur. Es decir, la menor fre-
cuencia corresponde a los países escandinavos y la mayor, a 
los mediterráneos (6,7,9). 
Finalmente, el déficit secundario de lactasa ocurre tras un daño 
en la mucosa del intestino delgado causada por una condición 
fisiopatológica subyacente, como una diarrea viral intensa, sobre-
crecimiento bacteriano, giardiasis o la enfermedad celiaca. Puede 
ocurrir a cualquier edad, aunque es más común en la infancia. 
Suele ser transitoria y reversible (9). 
DIAGNÓSTICO
Se desarrollaron diversos test diagnósticos para ML, entre 
los que destacan la determinación de la actividad lactásica en 
muestra de biopsia intestinal, la determinación de glucemias tras 
ingesta de lactosa, el test de hidrógeno espirado (BHT) y el test 
de metano espirado (BCH4T) tras sobrecarga de lactosa (11,12).
Los test BHT y BCH4T se basan en que no hay una fuente de 
hidrógeno y/o metano en el organismo que no sea el resultado 
del metabolismo bacteriano de los carbohidratos. Estos gases se 
difunden hacia la circulación porta, de donde son transportados 
hacia los pulmones y excretados vía respiratoria, detectándose 
en el aliento. Se miden en el aire espirado basal y después de 
la ingestión de una sobrecarga de lactosa. Un incremento en su 
concentración se considera indicativo de malabsorción. Asimismo, 
la presencia o no de síntomas durante la prueba indicaría intole-
rancia o tolerancia, respectivamente (11). 
La mayoría de los autores considera el BHT un buen método 
por ser costo-efectivo, no invasivo, fácilmente aplicable y con una 
alta sensibilidad y especificidad (1,11). En el momento actual, hay 
todavía varios interrogantes en relación a esta técnica diagnóstica. 
En las declaraciones de consenso europeas (13) y norteamerica-
nas (14) se sugirieron las siguientes recomendaciones: duración 
de la prueba de 4 horas (3 horas para uso pediátrico), interva-
los de muestra de 30 minutos y un valor de corte patológico de 
20 ppm por encima de la línea de base, tras al menos un ayuno 
de 6-12 horas. Ambas guías aconsejan una administración de 
1 g/kg peso de sobrecarga de lactosa –no superior a 25g–, ya 
que consideran que la sobrecarga de 2 g/kg peso –no superior 
a 50 g–, correspondiente a aproximadamente un litro de leche, 
podría representar una cantidad mucho más alta de lactosa que 
la habitualmente ingerida por la población. 
Asimismo, la sensibilidad del BHT está limitada por el hecho 
de que una proporción de pacientes tiene una flora bacteriana 
colónica que utiliza hidrógeno para producir metano. Es por ello 
que, para evitar falsos negativos, la recomendación actual es 
la medición simultánea de hidrógeno y metano durante el test 
de aire espirado (6,14-17), considerando el punto de corte de 
> 10 ppm un test BCH4T patológico (14). 
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El diagnóstico de IL debe sospecharse ante la presencia de una 
historia familiar y de síntomas gastrointestinales característicos 
tras la ingesta de lactosa. Por ello se combinan los diversos test 
de ML con un seguimiento estrecho de los síntomas gastroin-
testinales y sistémicos mediante un registro al menos 12 horas 
después del BHT (17), ampliable por algunos autores hasta 48 
horas para poder alcanzar un diagnóstico más fiable (5,14). 
Recientemente, la aplicación del genotipado de los polimor-
fismos de nucleótido simple (SNP) del gen de la lactasa (LCT-
13910-C/T, LCT-22018-G/A), localizados aproximadamente a 14 
y 22 Kb corriente arriba del centrómero del cromosoma 2, respec-
tivamente, son utilizados para el diagnóstico (3). La mutación del 
gen regulador ha sido aceptada como la causa de la hipolactasia. 
Hay 3 genotipos en función de cada SNP, que condicionan los 
distintos fenotipos: “persistencia de lactasa homocigota” (TT en el 
LCT-13910-C/T o AA en el LCT-22018-G/A), “no persistencia de 
lactasa homocigota” (CC en el LCT-13910-C/T o GG en el LCT-
22018-G/A) y heterocigotos (CT en el LCT-13910-C/T o GA en el 
LCT-22018-G/A) (LP). La no persistencia de la actividad de lactasa 
es un rasgo recesivo. Por tanto, la persistencia viene determinada 
por un genotipo homocigoto para el alelo T o A o heterocigoto, en 
ocasiones con una actividad enzimática intermedia (7).
Debe tenerse en cuenta que en la población caucásica des-
cendiente de europeos se demuestra que el genotipo CC-13910 
se asocia casi completamente con la no persistencia de lactasa, 
mientras que el genotipo GG-22018 se asocia menos consis-
tentemente con la deficiencia de lactasa. Además, los SNP LCT 
13910-C/T y LCT-22018-G/A presentan un desequilibrio de li-
gamento casi completo, por lo que la determinación del primero 
es suficiente para el diagnóstico de ML (19). 
Por otra parte, un estudio del SNP C/T-13910 en 20 grupos 
de población de 7 países africanos demostró una escasa presen-
cia del alelo T, por lo que este genotipo no explicaría el fenotipo 
de persistencia a la lactosa en África (20). Del mismo modo, la 
persistencia de la lactasa está mediada por G-13915 en Arabia 
Saudí (21), lo que pone en evidencia la necesidad de demostrar 
la presencia de SNP relacionados con la ML en cada población 
antes de considerarlos un método diagnóstico en la misma (3). En 
Galicia (en el noroeste de España) se ha demostrado la presencia 
del SNP LCT 13910-C/T.
TRATAMIENTO
El tratamiento en la ML debe considerarse exclusivamente en 
aquellos pacientes que muestren sintomatología. 
En el déficit secundario de lactasa, se realizará una dieta libre 
de lactosa temporal hasta la curación de la enfermedad causal 
(22). Es habitual que se toleren pequeñas cantidades de lactosa, 
que podrían actuar como prebiótico, favoreciendo una microbiota 
más fisiológica y, por tanto, una más pronta recuperación intes-
tinal (23,24). 
En la hipolactasia tipo adulto, debe iniciarse una dieta libre de 
lactosa hasta la remisión de los síntomas –generalmente 2-4 se-
manas– (9,25) para proceder posteriormente a su reintroducción 
gradual, sin sobrepasar la dosis gatillo individual. Diversas publi-
caciones sugieren que los adolescentes y adultos con déficit de 
lactasa tipo adulto podrían tolerar hasta 12 g de lactosa en una 
sola dosis (equivalente al contenido de lactosa de una taza de 
leche) (6,9). 
Una dieta estricta sin productos lácteos podría ocasionar una 
ingesta inadecuada de calcio, fósforo y vitamina D, con el con-
siguiente deterioro de la densidad mineral ósea (6,7), por lo que 
se fomentará la ingesta de alimentos ricos en calcio en aquellos 
pacientes con IL (3), así como la adopción de diversas medidas 
para asegurar una ingesta adecuada láctea. Entre las medidas 
no farmacológicas se encuentra la ingestión de leche junto a 
otros alimentos, especialmente aquellos con mayor contenido de 
grasa y/o mayor osmolaridad que ralentizan el vaciado gástrico, 
el fraccionamiento de la cantidad diaria de leche en las distintas 
comidas del día y el consumo de productos lácteos fermentados 
y madurados, como el yogur y los quesos. Asimismo, se dispone 
de terapia de reemplazo enzimático con lactasa exógena, que 
puede agregarse en forma líquida a la leche antes de su consumo 
o administrarse en forma sólida (cápsulas o tabletas) junto con 
productos sólidos ricos en lactosa (22,25).
La buena tolerancia de productos lácteos fermentados como el 
yogur en los pacientes malabsorbentes de lactosa se basa en la 
presencia de actividad de lactasa endógena de los microorganis-
mos del yogur. El yogur es resultado de la incubación de la leche, 
principalmente con L. bulgaricus y S. thermophilus, que participan 
en la hidrólisis de lactosa tanto durante los procesos de fermen-
tación como después de la ingestión del disacárido. Por ello, el 
yogur con un número suficiente de S. thermophilus y L. bulgaricus 
(la mayoría de los yogures comerciales contienen 108 bacteriasl/
ml) se considera un análogo eficiente a la toma de un suplemento 
enzimático (26). Además, dada su mayor osmolaridad, densidad 
y viscosidad, el yogur retrasa el vaciamiento gástrico y el tránsito 
intestinal, lo que causa un aporte de lactosa al intestino más lento 
que las soluciones acuosas lácteas, optimizando así la acción 
de la β-galactosidasa residual en el intestino delgado (22,27). 
Esto queda reflejado en estudios de nuestro grupo (28), en los 
que se demostró una importante reducción de la prevalencia de 
malabsorción, del área bajo la curva de H
2
 espirado y del número 
e intensidad de los síntomas después de la ingestión de 250 ml 
de yogur en niños que presentaban ML e IL tras sobrecarga de 
lactosa. 
Por otro lado, se hipotetiza que diferencias en el proceso coló-
nico de los malabsorbentes son la principal causa de la diferencia 
en la sintomatología referida. Estos factores de “resistencia” o 
“compensación” colónica podrían ser manipulados por el uso de 
prebióticos y probióticos, en cuyo caso el yogur también podría 
jugar un importante papel. Se ha sugerido que cambios en la 
microbiota intestinal podrían disminuir la producción de hidrógeno 
y/o aumentar el consumo de gas intestinal. 
Algunas publicaciones resaltan el posible papel de un consumo 
crónico de lactosa para favorecer la adaptación intestinal y mejorar 
la tolerancia a la lactosa (3,22), y apuntan que la lactosa malabsor-
bida mejora la capacidad de las bifidobacterias y otras bacterias 
ácido-lácticas para metabolizarla sin producir hidrógeno. 
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Asimismo, se ha probado que los probióticos han demostrado 
tener un efecto beneficioso en la función intestinal, en el metabo-
lismo de los gases y en la motilidad (23,29). Una reciente revisión 
bibliográfica (29) destaca el papel de Bifidobacterium animalis 
como una de las cepas más investigadas y efectivas en IL, si bien 
también se enfatiza en la necesidad de más estudios sobre el tipo 
de probiótico, la dosis y el tiempo de duración de su administración 
para poder hacer adecuadas indicaciones en la IL (23,29). 
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